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지, 경피증(pachydermia) 및 골막증(periostosis)을 특
징으로 하는 유전적인 비후성 골관절증(hypertrophic
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osteoarthropathy)으로 심폐 및 늑막 질환 또는 소화
기질환 등에 동반되어 나타나는 이차적인 비후성
골관절증과는 구별된다.1,2 경피골막증은 멘델의 법
칙에 따라 유전하는데 발현율이 불완전하여 유전
형태가 상염색체 우성인지 열성인지 아직까지 분명
하지 않으며, 여자에 비하여 남자에 흔하고 남자에
서 증상이 더 심하게 발현된다.
곤봉형 수지가 경피골막증의 가장 흔한 첫 증상
으로 주로 청소년기에 발현하며, 이어서 얼굴과 이
마에 기름기가 흐르고 피부가 두꺼워지며 주름이 깊
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Pachydermoperiostosis is a rare hereditary syndrome characterized by finger clubbing, periosteal
change, pachydermia and autonomic nervous system symptoms such as facial flushing and hy
perhidrosis. This syndrome is known to be associated with a variety of diseases such as cranial suture
defect, female escuchen, bone marrow failure, hypertrophic gastropathy and Crohn' s disease. Crohn' s
disease is a chronic idiopathic inflammatory disease of the intestine and frequently presents many
kinds of extraintestinal manifestations including finger clubbing. Recently, Compton et al. reported 3
patients with Crohn' s disease associated with pachydermoperiostosis in a family as a new syndrome
Recently, we have also experienced 3 patients with pachydermoperiostosis in a family. One of them
developed Crohn' s disease at 45 years of age. The elder sister of the proband had protein loosing
enteropathy without a significant morphological change of gastrointestinal tract. The younger brother
had experienced repeated gastrointestinal bleeding caused by multiple ileal ulcer. (Kor J
Gastroenterol 1999;33:723 - 729)
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게 되는데 두피의 주름이 깊어지는 것이 심하면 마
치 뇌의 주름 같이 보이므로 cutis verticis gyrata라
부른다.1,2 손과 발의 피부 또한 두꺼워지고 안검의
비후에 의하여 안검하수가 나타날 수 있다. 피부조
직검사에서는 각질층이 넓어지고 이곳에 결체 조직,
탄력 섬유가 증가하며 피지선의 과형성에 의한 지
루성 비후가 뚜렷하고 혈관 주위에 원형세포가 침
윤되는 것이 특징이지만 진피층의 변화는 현저하지
않다.3,4 골막의 증식에 의하여 사지의 뼈는 대칭적
으로 굵어지는데 불규칙적인 골막하 골생성은 장골
의 원위부, 특히 인대가 부착되는 부위에 심하지만
관절면은 비교적 정상이다.4 이러한 골생성과 더불
어 피부와 연조직의 비후에 의하여 사지의 말단이
커지게 되며 자율신경계의 이상에 의하여 얼굴의
홍조 또는 다한증이 동반될 수 있다.
경피골막증은 두개봉합선 결손, 여성 음모의 순형
(escuchen), 비후성 위염, 골수부전 및 크론병 등의
다른 질환과 동반되어 나타나는 경우가 비교적 흔하
다.5-9 한편 크론병은 위장관에 발병하는 유전적 소
인을 가지는 원인 불명의 만성 염증성 질환으로서10
곤봉형 수지를 흔히 동반하는 질환 중의 하나이며
크론병 환자의 약 38%에서 곤봉형 수지가 동반된
다.11 또한 크론병 환자에서 이차적 비후성 골관절증
이 매우 드물게 나타날 수 있는데 아직까지 국내에
서는 보고된 바가 없고 세계적으로 7예가 보고되어
있을 뿐이다.12,13 최근 크론병과 경피골막증이 동반
된 경우가 Comptom 등14에 의하여 새로운 증후군으
로 제안되었다. 저자 등은 최근에 경피골막증과 크
론병이 동반된 환자 1예와 그 가족 집단을 경험하였
기에 문헌 고찰과 함께 보고하는 바이다.
증 례
45세 남자 환자가 5개월 전부터의 설사와 3일 전
부터 발생한 우하복부 동통을 주소로 입원하였다.
환자는 25세에 군대에서 상복부 외상에 의한 십이지
장 파열이 의심되어 수술을 권유받았으나 거부한 병
력이 있으며, 30세부터 식사 후 음식이 잘 내려가지
않고, 구토, 복통 등의 증상이 있어 내과적 대증치료
만 하던 중, 38세에 증상이 심해져서 검사한 결과 상
장간막동맥 증후군(superior mesenteric artery synd-
rome)으로 진단되어 십이지장-공장문합술을 시행받
았다. 환자는 24세부터 손가락이 굵어지고 얼굴의
피부가 두꺼워지기 시작하였다고 하며 32세에 본
병원에서 곤봉형 수지, 경피증 및 골막증을 모두 발
현하는 완전형 경피골막증으로 진단되었다. 환자는
내원 5개월 전부터 발생한 하루 2 내지 5회의 수양
성 설사로 개인병원에서 장염으로 치료받던 중, 내
원 3일 전부터 우하복부 통증이 동반되어 시행한 대
장 바륨조영술상 이상 소견이 있다는 말을 듣고 전
원되었다.
가족력을 살펴보면 환자의 할아버지가 유난히 손
이 크고 피부에 기름기가 많이 흘렀다고 들은 반면
아버지와 어머니는 정상이었다. 환자는 4남 3녀 중
2남으로 형제들 중에서는 환자 본인과 남동생(4남)
그리고 작은 누나(2녀)가 모두 손이 크고 얼굴 피부
에 기름기가 많이 흐르며 곤봉형 수지를 가지고 있
어 경피골막증으로 진단되었다. 독일에 거주하고 있
는 환자의 여동생(3녀)은 전신성 홍반성 낭창으로
치료받고 있으며 다른 형제는 비교적 건강하였다.
환자의 작은 누나(2녀)는 32세에 전신 부종, 곤봉형
수지, 얼굴 피부의 종염(grease) 및 경골의 골막증 등
의 증상이 발현하여 경피골막증, 철결핍성 빈혈 및
만성 심부전으로 진단되었고, 36세에 단백소실성 장
질환이 병발하였으며 이후 반복적인 저알부민혈증
을 동반한 복수, 흉막 삼출 등의 증상으로 수차례 입
원 치료받았으나 소장과 대장의 바륨조영술상 형태
학적인 이상은 발견되지 않았다. 환자의 남동생(4남)
은 10세에 충수절제술, 18세에 치핵절제술을 시행받
았고, 20세부터 철결핍성 빈혈이 발생하여 철분제제
를 계속 복용하였으며, 22세에 상부위장관 내시경검
사상 십이지장궤양으로 진단되어 치료 받았다. 23세
에 흑혈변을 동반한 우하복부 통증이 발생하여 상부
위장관 조영술, 상부위장관 내시경검사, 대장 바륨
조영술 및 대장 내시경검사 등을 시행하였으나 출혈
부위를 발견 못한 상태에서 개복하여 회장 분절절제
술을 시행받았는데, 절제된 회장에 다수의 궤양이
있었고 조직 소견으로는 점막하층에 신경섬유의 과
형성을 동반한 다수의 아급성 비육아종성 염증이 관
찰되었다. 29세부터 키가 다시 크기 시작하고 손발
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말단부가 굵어지며, 얼굴 피부의 종염 등이 발생하
여 경피골막증으로 진단되었다(Fig. 1).
입원 당시 몸무게는 52 kg, 키는 165 cm, 혈압은
110/70 mmHg, 맥박 수는 분당 80회, 체온은 37.0℃
였다. 만성 병색이었고 얼굴 피부에는 기름기가 흐
르고 턱은 비후되어 있었으며(Fig. 2a) 곤봉형 수지
가 관찰되었다(Fig. 2b). 복부는 부드럽고 편평하였
으며 장음은 다소 증가되어 있었고 우하복부에 중등
Fig. 1. Pedigree. Left upper portion denotes Cronh' s disease and right
lower portion represents pachydermoperiostosis. Black filled portion
mean confirmed diasease and shaded area means suggestive disease but
not confirmative.
SLE, systemic lupus erhythematosus; CD, Crohn' s disease; PDP,
pachydermoperiostosis.
Fig. 2. Gross appearances of proband. (A) Face photography shows greasing skin, deep furrow
of forehead and protruding chin. (B) Hand photography shows clubbing of fingers.
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도의 압통이 있었으나 반사통은 없었다. 입원 시 혈
색소 8.8 g/dL, 적혈구용적 29.5%, 혈소판 457,000/
μL, 백혈구 11,300/mm3(중성구 71%, 림프구 17%,
단핵구 9%, 호산구 4%), ESR 25 mm/hr, 혈장 철 50
μg/dL, 총철결합능(TIBC) 230 μg/dL, 비포화철결합
능(UIBC) 180 μg/dL이었고, prothrombin time은
91%로 혈액 응고장애는 없었다. 혈청화학검사상
AST 9 IU/L, ALT 7 IU/L, 총빌리루빈 0.3 mg/dL,
혈당 132 mg/dL, 총단백 5.8 g/dL, 알부민 2.1 g/dL,
BUN 6.2 mg/dL, creatinine 0.9 mg/dL, calcium 7.1
mg/dL, inorganic phosphorus 3.5 mg/dL, amylase 42
U/dL, Na 139 mEq/L, K 3.6 mEq/L, Cl 103 mEq/L
로서, 간기능검사, 전해질검사 및 신기능검사 소견
은 정상 범위였다. 성장 호르몬은 5.48 ng/mL이었
고, 류마티스양 인자 및 VDRL은 음성이었으며 갑
상선 기능검사는 정상이었다. 소변검사는 정상으로
당이나 단백뇨는 검출되지 않았다. 흉부와 단순 복
부촬영 소견은 정상이었고 복부 초음파검사에서 총
수담관이 9 mm로 다소 확장되어 있었으며 간에는
국소적으로 지방 침윤이 있었다. 요골과 척골에 불
규칙한 피질의 비후가 관찰되었으며(Fig. 3) 수부 방
사선 소견에서는 첫째, 중수골과 모든 근위 및 중간
손가락뼈에 불규칙한 피질의 비후가 보였고 관절
주위에 골다공증이 병합되어 있었다. 개인의원에서
시행한 대장 바륨조영술상 조영술상 전체 대장에
걸쳐 장간막측면은 섬유화에 의하여 단축되어 보이
고, 장간막대측면은 소낭이 동반된 분절형 병변이
관찰되었다. 병변 부위에는 수많은 작은 바륨 수집
을 보였으며 점막의 파괴를 동반하였고 결장 팽기
가 소실되어 있었다. 횡행결장은 전체적으로 내강이
다소 좁아져 있었으며 중간 부분에 협착이 관찰되
었다(Fig. 4). 상부위장관 내시경검사에서는 십이지
장공장문합술이 시행되어진 상태로 완전 열공성 탈
Fig. 3. Bone X-ray of leg demonstrates. Thickening of
cortex and diffuse irregular periosteal reaction with new
bone formation of tibia and fibula are found.
Fig. 4. Barium enema shows irregular narrowing of the
lumen with loss of haustral marking. The mesenteric
border is shortened and many sacculations are seen on the
antimesenteric border. Numerous Barium collections with
mucosal destruction pattern are noted on the entire colon.
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장과 심한 역류성 식도염이 관찰되었다. 위 조직검
사에서는 Helicobacter pylori와 연관된 염증 소견이
관찰되었다. 대장 내시경검사에서는 내시경이 회맹
판을 통과하지 못하였고, 상행결장의 두 군데에 부
분 협착이 있었다. 대장의 전체에 걸쳐 불규칙한 아
프타양 궤양이 다수 관찰되었는데 궤양저는 다소
두터운 백태로 덮혀 있었고 궤양 주변의 점막에는
발적과 함께 부종이 관찰되었다(Fig. 5a). 대장 조직
검사에서는 국소적인 급성 염증에 더불어 만성 점
막 손상 소견이 관찰되어 크론병에 합당한 소견이
었다(Fig. 5b).
환자는 내원 당시 크론병 활동성 지표(Crohn' s
disease activity index; CDAI)가 318이었으나 sulfa-
salazine을 사용한 후 입원 6일째부터 전신 상태와
설사가 호전되었으며 CDAI가 290으로 감소한 입원
13일째에 퇴원하여 통원 중이다.
고 찰
경피골막증은 1935년 Touraine 등15에 의하여 처
음으로 독립된 질환으로 기술되었고 그 후 여러 연
구자에 의하여 보고되었는데, chronic idiopathic hy-
pertrophic osteoarthropathy, idiopathic familial ge-
neralized osteophytosis, osteopathia displatica fami-
liaris, acropachyderma with pachyperiostitis, chronic
hypertrophy of the skin and long bones, hypertrophic
osteodermopathy 등의 여러 이름으로 불리기도 한다.
경피골막증의 3대 증상은 곤봉형 수지, 경피증 및
골막증이며 이들 3대 증상은 진단의 기준이 되는데,
3대 증상 이외에 지루성 피부, 모공염, 다한증, 관절
염 또는 관절통, 말단 골용해(acroosteolysis), 위궤양
또는 위염, 자율신경부조에 의한 얼굴의 홍조, 비후
성 위염, 골수섬유화(myelofibrosis) 및 cutis vercis
gyrata, 얼굴 피부의 종염(피부의 갈라짐과 유성 물
질의 배출; grease), 안검하수, 관절액 삼출, 원주모양
다리, 부종 등이 부증상으로 진단에 도움이 된다.1,5
주 증상의 유형에 따라 경피골막증을 세 가지의 유
형으로 구분하는데 경피증과 골막증이 동시에 발현
되는 경우를 완전형 경피골막증, 경피증은 없고 골
막증만 있을 경우 불완전형 경피골막증, 골 증상은
경미하고 경피증이 주된 증상일 경우 forme fruste라
부른다.1
경피골막증은 보통 청소년기에 발현하여 성인이
되면 더 이상 진행하지 않는 것이 특징이고 합병증
이 동반되지 않는 한 이 병 자체가 환자를 사망에 이
르게 하지는 않는다.4 증상과 조직 소견은 심폐 및
늑막 질환 또는 소화기 질환 등에 동반되어 나타나
는 이차적인 비후성 골관절증과 유사하지만 이차적
인 비후성 골관절증에서는 가족력이 없고, 원발 질
환이 있는 반면 경피증은 동반되지 않으며, 골막증
에 통증이 수반되거나 관절염이 흔히 동반된다는 점
등으로 쉽게 감별할 수 있다.5,15,16 본 증례에서도 심
폐질환은 없고 가족력이 있어 경피골막증의 진단에
는 어려움은 없었다. 또한 말단거대증, 변형성 골염,
Fig. 5. Colonoscopic and microscopic appearances of the
colon. (A) Multiple aphthous ulcers with erythematous and
edematous margin are observed on the entire colon during
colonoscopy. Mucosa between the ulcers were slightly
edematous. (B) Histologic finding of biopsied colonic
mucosa showing acute and chronic inflammation combined
with crypt distortion (H&E stain, ×100).
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매독성 골막염, 류마티스양 관절염, 그리고 나병 등
과의 감별이 필요한데4 본 증례에서는 가족력과 더
불어 성장호르몬치가 정상이고, VDRL은 음성이어
서 말단비대증과 매독성 골막염을 배제할 수 있었
고 류마치스양 인자가 음성이고 관절의 변화가 없
어서 류마치스양 관절염 또한 감별할 수 있었다.
경피골막증 환자의 약 반수에서 가족력이 확인되
는데 주로 멘델의 법칙에 따라 유전된다는 사실에는
의견이 일치되나 상염색체 우성인지 열성 유전인지
는 아직까지 분명하지 않으며 인종으로는 백인, 황
인, 그리고 흑인 모두에게서 발견된다.2,16,17 여자에
비해서 남자에서 훨씬 심하게 발현되고 남녀 비가
8.9:1 정도로 남자에서 많이 발현되며, 불완전 현성
으로 나타나는 경우도 흔하다.
경피골막증에서 경피증은 진피층에 산성 점액다
탄당(acidic mucopolysaccharides)과 섬유성 물질이
침착되어 나타나는 현상이라 알려져 있으며, 혈청
내 osteocalcin의 농도가 높은 것으로 보아 골아세포
(osteoblast)의 활성도가 높은 것이 골막증이 일어나
는 기전이라고 생각되고 있다.18 한편 경피골막증 환
자에서 수지 혈관의 혈류량이 감소되어 있다는 보고
는 이차적인 비후성 골관절증의 곤봉형 수지와 경피
골막증의 곤봉형 수지가 다른 기전에 의하여 나타남
을 시사한다.17 경피골막증과 다른 질환이 동반되는
경우가 간혹 보고되는데, 동반 질환으로는 두개봉합
선 결손, 여성 음모의 순형, 골수부전, 비후성 위염,
유전자 이상 그리고, 크론병 등이 있다.6-9
크론병은 만성 염증성 장질환의 하나로 입으로부
터 항문에 이르기까지 소화관 전체에 나타날 수 있
다.10 약 1/3의 환자에서는 소장에만 염증이 있으며,
1/3에서는 대장에서만 그리고 나머지 1/3에서는 대
장과 소장 양쪽에 만성 염증 반응이 발생한다. 크론
병은 가족성 질환으로 일란성 쌍생아에서 합치율은
50% 정도이고 가족력이 있는 환자는 전체의 15%
정도라 알려져 있으나 우리 나라에서는 가족력이 확
인되는 환자가 매우 드물다. 그러나 크론병에서는
대조군에 비하여 DR1 및 DQ5 등의 특이한 HLA 일
배체형 또는 종양괴사인자(tumor necrosis factor;
TNF) 미소부수체(microsatellite)의 특이 일배체형이
흔하고 세포 간 접합분자(intercellular adhesion mole-
cule; ICAM)-1 유전자의 특이 다형성(polymorphism)
이 크론병과 연관되는 점 등은 유전적인 소인이 병
태생리에 관여함을 시사한다.10 크론병은 장질환이
지만 눈, 피부, 관절 및 골격계, 간 및 담관, 비뇨기
계 등 여러 장기의 증상을 동반할 수 있으며 이를
장외 증상이라 부른다. 크론병에 동반되는 피부증상
으로는 결정성 홍반과 괴저성 농피증이 대표적이며
골격계의 증상으로는 관절염 또는 관절통과 골다공
증이 비교적 흔하다. 또한 크론병은 곤봉형 수지를
흔히 동반하는 질환 중의 하나로서 환자의 약 38%
에서 곤봉형 수지가 동반된다.11 한편 크론병 환자에
서 이차적 비후성 골관절증이 매우 드물게 나타날
수 있는데, 아직까지 국내에서는 보고된 바가 없고
세계적으로 7예가 보고되어 있을 뿐이다.12,13 최근
한 가족 집단 내의 3예에서 청소년기에 곤봉형 수
지, 경피증 및 골막증의 3대 증상을 모두 나타내는
경피골막증이 발병한 다음 6년 내지 20년 이후에
크론병이 병발한 새로운 증후군이 보고14되었다. 본
증례에서도 경피골막증과 크론병이 동반되어 있었
으며, 경피골막증이 확인된 형제 중 4남에서 회장의
궤양성 병변에 의한 장출혈이 있었으며, 2녀에서는
소장과 대장의 바륨조영술상 형태학적인 이상은 발
견되지 않았으나 단백소실성 장질환은 확인되었다.
향후 이들에서 크론병에 합당한 변화가 나타나는지
꾸준한 추적 관찰이 필요하리라 생각된다.
색인단어: 경피골막증, 크론병
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